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Screening for ovarian cancer in BRCA1/BRCA2 mutations carriers  
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 Streszczenie    
Przeprowadzone na całym świecie badania przesiewowe w kierunku wczesnego wykrywania raka jajnika (OC), 
zarówno w ogólnej populacji kobiet jak i w grupie o wysokim ryzyku zachorowania na OC, w tym nosicielek 
mutacji genów BRCA, okazały się nieskuteczne. Rekomendowane dwa razy w roku badanie ginekologiczne, 
przezpochwowe badanie USG (USGTV) i oznaczanie stężenia markera CA125 nadal zawodzą, z powodu 
stosunkowo niskiej czułości, swoistości i pozytywnej wartości predykcyjnej (ang. positive  predictive value, PPV) 
testów oraz faktu, że nowotwory wykrywane są ciągle w stadiach zaawansowanych (FIGO III/IV). Tym niemniej, 
duże nadzieje pokłada się w badaniach proteomicznych i poszukiwaniu nowych, bardziej czułych i swoistych 
biomarkerów jako potencjalnych testów, które zwiększą efektywność badań przesiewowych. W prezentowanej 
pracy dokonano przeglądu aktualnego piśmiennictwa dotyczącego badań przesiewowych w kierunku OC u 
nosicielek mutacji genów BRCA.
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 Abstract
Worldwide screening for early detection of ovarian cancer in both, the general population and the group of 
women at high risk for ovarian cancer, including BRCA genes mutations carriers, has proven to be ineﬀective. The 
recommended screening methods, including a pelvic examination, transvaginal ultrasound, and CA125 performed 
biannually, continue to fail due to their relatively low sensitivity, speciﬁcity and positive predictive value tests, as 
well as the fact that cancer is still detected in advanced stages (FIGO III/IV). However, proteomic techniques and 
the ongoing search for more sensitive and speciﬁc biomarkers to increase eﬀectiveness of screening tests for 
ovarian cancer bring new hope. We reviewed the current literature on screening for ovarian cancer in BRCA genes 
mutations carriers.
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Wstęp
'DQHHSLGHPLRORJLF]QHZVND]XMąĪHQDFDá\PĞZLHFLHFLą
JOHZ]UDVWD]DFKRURZDOQRĞüQD2&:3ROVFH2&XV\WXRZDQ\
MHVWQDV]yVW\PPLHMVFXSRGZ]JOĊGHPF]ĊVWRĞFLZ\VWĊSRZDQLD
RUD]QDSLHUZV]\PSRGZ]JOĊGHPOLF]E\]JRQyZ]SRZRGXQR
ZRWZRUyZJLQHNRORJLF]Q\FKXNRELHW>1@1LHZąWSOLZLHWDNGXĪD
]DFKRURZDOQRĞü Z\ND]XMH PLĊG]\ LQQ\PL ]ZLą]HN ] EUDNLHP
FKDUDNWHU\VW\F]Q\FK REMDZyZ ZH ZF]HVQ\P HWDSLH FKRURE\
RUD]RGSRZLHGQLFKPHWRGEDGDĔSU]HVLHZRZ\FK L SUR¿ODNW\NL
3RQDGWRZ\PLHQLRQHF]\QQLNLRERNZLHOXLQQ\FKSRZRGXMąĪH
XRNSDFMHQWHN2&UR]SR]QDZDQ\MHVWZ]DDZDQVRZDQ\FK
VWDGLDFKFKRURE\,,,±,9ZHGáXJNODV\¿NDFML),*2,QWHUQD-
WLRQDO)HGHUDWLRQRI*\QHFRORJ\DQG2EVWHWULFV]QLVNLPRGVHW
NLHPNRELHWRVLąJDMąF\FKSU]HĪ\FLHOHWQLH1>@7DND
V\WXDFMDPRW\ZXMHEDGDF]\GRSRV]XNLZDQLD ]DUyZQREDUG]LHM
HIHNW\ZQ\FKEDGDĔSU]HVLHZRZ\FKPDMąF\FKQDFHOXZ\NU\FLH
FKRURE\ZHZF]HVQ\PVWDGLXPXRVyEEH]REMDZyZ]PQLHMV]H
QLHĞPLHUWHOQRĞFLMDNLF]\QQLNyZPRJąF\FKPRG\¿NRZDüU\]\
NR]DFKRURZDQLDQD2&
Nosicielstwo mutacji genów BRCA1/BRCA2 a ryzyko 
rozwoju raka jajnika 
2EHFQLHV]DFXMHVLĊĪHRN1ZV]\VWNLFKSU]\SDGNyZ
2&]ZLą]DQ\FKMHVW]G]LHG]LF]QąSRVWDFLąQRZRWZRUX]DNWyUą
RGSRZLHG]LDOQHVąPXWDFMHZJHQDFK*HQDPLSUHG\VSRQXMąF\PL
GR]DFKRURZDQLD]DUyZQRQDUDNDSLHUVL%&MDNL2&VąJHQ\
%5&$i %5&$ PXWDFMH NWyU\FK VWDQRZią EOiVNR  G]iH
G]iF]Q\FK SU]\SDGNyZ 2&>1@ 
: RJyOQHM SRSXODFMi U\]\NR ]DFKRURZDQiD QD 2& Z FiąJX 
Ī\FiD Z\QRVi RN 1 'OD SRUyZQDQiD U\]\NR WR ZĞUyG QRVi
FiHOHN PXWDFMi JHQX %5&$Z\QRVi1 GR QDZHW  RUD] 
RN 11 X NREiHW ] PXWDFMDPi JHQX %5&$ >111@ 1RVi
FiHONi PXWDFMi %5&$PDMą ]ZiĊNV]RQH R RN 1URN U\]\NR 
]DFKRURZDQiD QD 2& i U\]\NR WR Z]UDVWD NURWQiH X QRViFiH
OHN %5&$] ZF]HĞQiHM UR]SR]QDQ\P i OHF]RQ\P %& >1 1@ 
3RQDGWR ] FKZiOą Z\VWąSiHQiD Z URG]iQiH 2& X MHGQHM NUHZQHM 
OXE GZyFK NUHZQ\FK SiHUZV]HJR VWRSQiD U\]\NR ]DFKRURZDQiD 
NREiHW Z WHM URG]iQiH Z]UDVWD RGSRZiHGQiR GR  i  >1 
1@ ,QQi DXWRU]\ Z\ND]DOi ĪH ViRVWUD RVRE\ FKRUHM QD 2& PD 
SURFHQWRZH D PDWND SURFHQWRZH U\]\NR UR]ZRMX WHJR QR
ZRWZRUX >@
ĝUHGQi ZiHN ]DFKRURZDQiD QD 2& ZĞUyG QRViFiHOHN PXWDFMi 
%5&$Z\QRVi  ODWD i Z\VWĊSXMH SU]HZDĪQiH R 1 ODW ZF]H
ĞQiHM Z SRUyZQDQiX ] QiHG]iHG]iF]Q\Pi SU]\SDGNDPi 2& 1RVi
FiHONi PXWDFMi %5&$PDMą ]EOiĪRQ\ ZiHN ]DFKRURZDQiD ĞUHGQiD 
ZiHNX RN  ODWD QD 2& Z RGQiHViHQiX GR NREiHW QiHQRViFiHOHN 
PXWDFMi %5&$ >1 1@ : URG]iQDFK ] ViOQą URG]iQQą DJUHJDFMą 
2& U\]\NR ]DFKRURZDQiD QD WHQ QRZRWZyU Z\ND]XMH WDNĪH ]Zią
]HN ] ZiHNiHP ]DFKRURZDQiD QD 2& X NUHZQHM SiHUZV]HJR VWRS
QiD 5\]\NR Z]JOĊGQH UR]ZRMX 2& X NREiHW ] WDNiFK URG]iQ Z\
QRVi  SU]HG  UĪ i VSDGD GR  SRZ\ĪHM  UĪ >1@ 5\]\NR 
UR]ZRMX 2& Z FiąJX 1 ODW RG ]GiDJQR]RZDQiD %& X QRViFiHOHN 
PXWDFMi %5&$i %5&$Z\QRVi RGSRZiHGQiR 1 RUD]  
>@ =JRGQiH ] Z\QiNDPi EDGDĔ Z SROVNiFK URG]iQDFK ] DJUHJD
FMą ]DFKRURZDĔ QD %& i 2& NUHZQH SiHUZV]HJR VWRSQiD EĊGąFH 
QRViFiHONDPi PXWDFMi %5&$ 1GHO$ i iQV& PDMą EOiVNR 
NURWQiH RUD] RN NURWQiH Z\ĪV]H U\]\NR UR]ZRMX 2& > 
@ 
7DN Z\VRND ZDUWRĞü U\]\ND ZVND]XMH QD NRQiHF]QRĞü Z\NR
Q\ZDQiD WHVWyZ JHQHW\F]Q\FK FHOHP Z\áRQiHQiD QRViFiHOi V]NR
GOiZ\FK SDWRJHQQ\FK PXWDFMi Z RNUHĞORQ\FK JHQDFK 6WZiHU
G]HQiH QRViFiHOVWZD PXWDFMi %5&$]DUyZQR XNREiHW ]GURZ\FK 
MDN i FKRU\FK QD %& ZiąĪH ViĊ ] NRQiHF]QRĞFią ZSURZDG]HQiD 
RGSRZiHGQiFK ]DVDG SRVWĊSRZDQiD : WDNiHM V\WXDFMi QiH]Z\NOH 
ZDĪQH MHVW RWRF]HQiH WDNiHJR SDFMHQWD RSiHNą PHG\F]Qą i SV\
FKRORJiF]Qą RUD] ]DSHZQiHQiH GRVWĊSX GR EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 
Z NiHUXQNX %& i 2& >@
Badania przesiewowe w kierunku raka jajnika u nosicielek 
mutacji genów BRCA
'RW\FKF]DV QiH XGDáR ViĊ VWZRU]\ü HIHNW\ZQ\FK EDGDĔ SU]H
ViHZRZ\FK Z NiHUXQNX ZF]HVQHJR Z\NU\ZDQiD 2& 0DUNHU 
&$1 QiH MHVW VZRiVW\ GOD 2& 3RGZ\ĪV]RQH ZDUWRĞFi Z\VWĊ
SXMą PiQ Z WUDNFiH PiHViąF]Ni SiHUZV]\P WU\PHVWU]H FiąĪ\ HQ
GRPHWUiR]iH FiąĪ\ SR]DPDFiF]QHM PiĊĞQiDNDFK PDFiF\ VWDQDFK 
]DSDOQ\FK Z REUĊEiH PiHGQiF\ PQiHMV]HM UDNDFK MDMRZRGX HQ
GRPHWUiXP SiHUVi >@ 3RGREQiH 86*79 MHVW PDáR VZRiVWH GOD 
NREiHW Z ZiHNX SU]HGPHQRSDX]DOQ\P ] SRZRGX ]PiDQ ]DFKR
G]ąF\FK Z REUĊEiH MDMQiND SRGF]DV F\NOX PHQVWUXDF\MQHJR 3R
QDGWR V]DFXMH ViĊ ĪH RN 1 ]GURZ\FK NREiHW PRĪH ]RVWDü 
SRGGDQ\FK ]EĊGQ\P ]DEiHJRP FKiUXUJiF]Q\P MHĪHOi ]RVWDQiH 
RFHQiRQD W\ONR ZDUWRĞü &$1 i RGVHWHN WHQ PRĪH Z]UDVWDü GR 
 Z SU]\SDGNX VDPHJR EDGDQiD 86*79 >1@ 8Z]JOĊGQiDMąF 
IDNW ĪH IDáV]\ZiH GRGDWQiH Z\QiNi WHVWX &$1 PRJą SU]\F]\
Qiü ViĊ GR QiHSRWU]HEQ\FK ]DEiHJyZ FKiUXUJiF]Q\FK RUD] ĪH 2& 
Z\NU\ZDQH Vą Z VWDGiDFK ]DDZDQVRZDQ\FK VWRVXMH ViĊ NiOND UyĪ
Q\FK WHFKQiN REHMPXMąF\FK GRGDWNRZR EDGDQiH JiQHNRORJiF]QH 
i 86*79 
6NXWHF]QH EDGDQiH SU]HViHZRZH Z NiHUXQNX 2& Z RJyOQHM 
SRSXODFMi NREiHW SRZiQQR FKDUDNWHU\]RZDü ViĊ F]XáRĞFią SRZ\ĪHM 
 RUD] VZRiVWRĞFią SRZ\ĪHM  Z FHOX RViąJQiĊFiD 1 
339 SUDZGRSRGREiHĔVWZR Z\VWąSiHQiD UDND X RVRE\ ] SR]\W\Z
Q\P Z\QiNiHP WHVWX F]\Oi VWZiHUG]HQiD SU]\QDMPQiHM X MHGQHM 
QD 1 RSHURZDQ\FK NREiHW 2& >@ : JUXSiH RVyE R Z\VRNiP 
U\]\NX ]DFKRURZDQiD QD 2& Z W\P QRViFiHOHN PXWDFMi %5&$
Z\PDJDQD MHVW  VZRiVWRĞü EDGDQiD SU]HViHZRZHJR DE\ RVią
JQąü 339 1 >1@
1&&1 1DWLRQDO &RPSUHKHQVLYH &DQFHU 1HWZRUN UHNR
PHQGXMH NREiHWRP ] JUXS\ Z\VRNiHJR U\]\ND ]DFKRURZDQiD QD 
G]iHG]iF]Qą OXE URG]iQQą SRVWDü 2& RUD] QRViFiHONRP PXWDFMi 
%5&$ Z\NRQ\ZDQiH EDGDQiD JiQHNRORJiF]QHJR 86*79 QDM
OHSiHM 11 GQiD F\NOX PiHViĊF]QHJR X NREiHW Z ZiHNX SU]HG
PHQRSDX]DOQ\P ZUD] ] R]QDF]DQiHP &$1 RG  GQiD F\NOX 
PiHViĊF]QHJR FR  PiHViĊF\ SRF]ąZV]\ RG  UĪ OXE R 1 
ODW ZF]HĞQiHM QiĪ ZiHN QDMZF]HĞQiHMV]HJR ]GiDJQR]RZDQiD 2& 
Z URG]iQiH >@ 3RGREQH UHNRPHQGDFMH Sá\Qą ] 16*& 1DWLRQDO
6RFLHW\RI*HQHWLF&RXQVHORUV >@1DWLRQDO ,QVWLWXWHVRI+H-
DWK &RQVHQVXV 'HYHORSPHQW ]DOHFD Z\NRQ\ZDQiH SRZ\ĪV]\FK 
EDGDĔ SU]\QDMPQiHM UD] GR URNX RG  UĪ >@ : 3ROVFH ]DOHFD 
ViĊ Z\NRQ\ZDQiH UD] Z URNX EDGDQiD JiQHNRORJiF]QHJR 86*79 
RUD] R]QDF]DQiH &$1  PiHViĊF\ SR 86*79 >1@
3RQDGWR NREiHW\ ] URG]iQ Z\VRNiHJR U\]\ND 2& REMĊWH Vą 
Ä3URJUDPHPRSLHNLQDGURG]LQDPLZ\VRNLHJRG]LHG]LF]QLHXZD-
UXQNRZDQHJRU\]\ND]DFKRURZDQLDQDQRZRWZRU\]áRĞOLZH0R-
GXá,±ZF]HVQHZ\NU\ZDQLHQRZRWZRUyZ]áRĞOLZ\FKZURG]LQDFK
Z\VRNLHJRG]LHG]LF]QLHXZDUXQNRZDQHJRU\]\ND]DFKRURZDQLD
QDUDNDSLHUVLLUDNDMDMQLND´Z UDPDFK1DURGRZHJR 3URJUDPX 
=ZDOF]DQiD &KRUyE 1RZRWZRURZ\FK >@ : $XVWUDOii UHNRPHQ
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GXMH ViĊ R]QDF]DQiH &$1 RUD] Z\NRQ\ZDQiH 86*79 FR  ± 1 
PiHViĊF\ >@ -HV]F]H iQQi VXJHUXMą EDGDQiH 86* PHWRGą &R
ORU 'RSSOHU ] R]QDF]DQiHP &$1 X QRViFiHOHN PXWDFMi %5&$
Z ZiHNX  ODW FKRFiDĪ QiH SR]QDQR MHV]F]H NRU]\ĞFi ] WHJR 
W\SX EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK >@ :H :áRV]HFK QRViFiHONRP PX
WDFMi %5&$]DOHFD ViĊ EDGDQiH JiQHNRORJiF]QH 86*79 i R]QD
F]DQiH &$1 FR  PiHViąFH RUD] GRGDWNRZR QiHRERZią]NRZH 
Z\NRQ\ZDQiH FR URNX WRPRJUD¿i NRPSXWHURZHM 7. PiHGQiF\ 
UH]RQDQVX PDJQHW\F]QHJR OXE SR]\WRQRZHM HPiV\MQHM WRPRJUD¿i 
NRPSXWHURZHM 3(7&7 >@ 7\P QiHPQiHM 0HQRQ i ZVS Z\
ND]DOi ĪH NREiHW\ X NWyU\FK VWZiHUG]RQR SRGZ\ĪV]RQH ZDUWR
ĞFi &$1 i QiHSUDZiGáRZRĞFi Z 86*79 PDMą ]ZiĊNV]RQH RN 
NURWQiH U\]\NR ]DFKRURZDQiD QD 2& Z FiąJX URNX >@
=D EUDNiHP VNXWHF]QRĞFi EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK SU]HPDZiD
Mą Z\QiNi EDGDĔ Z RJyOQHM SRSXODFMi Z W\P PiQ ZiHORRĞURGNR
ZHJR EDGDQiD MDSRĔVNiHJR SU]HSURZDG]RQHJR Z JUXSiH SRQDG 
 W\V NREiHW SR PHQRSDX]iH RUD] EU\W\MVNiHJR UDQGRPi]RZD
QHJR EDGDQiD NOiQiF]QHJR ] JUXSą NRQWUROQą QD SRQDG  W\V 
NREiHW > @
1iH]DGRZDODMąFH Vą WDNĪH Z\QiNi DQDOi]\ RFHQiDMąFHM VNX
WHF]QRĞü EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK Z\NRU]\VWXMąF\FK 86*79 
i R]QDF]DQiH &$1 Z JUXSiH SRQDG  W\ViĊF\ NREiHW R Z\VRNiP 
U\]\NX ]DFKRURZDQiD QD 2& Z W\P QRViFiHOHN PXWDFMi %5&$ 
SRFKRG]ąFHM ] 1 UyĪQ\FK EDGDĔ ZVND]XMąFH QD QiHVNXWHF]QRĞü 
W\FK EDGDĔ Z Z\NU\ZDQiX 2& ZH ZF]HVQ\P VWDGiXP  Z\NU\
WH 2& E\á\ Z VWDGiXP ),*2 ,,& OXE EDUG]iHM ]DDZDQVRZDQ\P 
>@ : MHGQ\P ] W\FK EDGDĔ Z JUXSiH  QRViFiHOHN PXWDFMi 
%5&$]GiDJQR]RZDQR  2& i MHGQHJR SiHUZRWQHJR UDND RWU]HZ
QHM ] F]HJR GZD SU]\SDGNi E\á\ Z VWDGiXP ),*2 ,$ i ,& GZD 
QRZRWZRU\ Z ,,& D MHGHQ Z QiHRNUHĞORQ\P SRGF]DV GZyFK ODW 
WUZDQiD EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 86*79  i &$1 Z\NRQ\ZDQH 
FR Syá URNX >@ *DDUHQVWURRP i ZVS Z FiąJX WUZDQiD 11 ODW 
EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK Z JUXSiH  NREiHW R Z\VRNiP U\]\NX 
]DFKRURZDQiD QD 2& ] F]HJR 11 E\áR QRViFiHONDPi %5&$ ]D
REVHUZRZDOi ĪH DĪ V]HĞü ]  RGQRWRZDQ\FK ]DFKRURZDĔ QD 2& 
E\áR Z VWDGiXP ]DDZDQVRZDQ\P ),*2 ,,,,9 >1@
3RGREQiH Z\QiNi QDMZiĊNV]HJR MDN GRW\FKF]DV ZiHOR
RĞURGNRZHJR SURVSHNW\ZQHJR EDGDQiD Z JUXSiH  QRViFiHOHN 
PXWDFMi %5&$ RUD] iQQHJR KROHQGHUVNiHJR EDGDQiD SU]HSURZD
G]RQHJR Z JUXSiH 1 QRViFiHOHN PXWDFMi %5&$ ZVND]XMą QD 
QiHVNXWHF]QRĞü FRURF]QiH Z\NRQ\ZDQ\FK EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 
Z JUXSiH W\FK NREiHW ] SRZRGX X]\VNDQHM QiVNiHM F]XáRĞFi i ZDU
WRĞFi 339 RUD] ]GiDJQR]RZDQiD FKRU\FK Z ]DDZDQVRZDQiD VWD
GiDFK 2& > @
: WDEHOi , SU]HGVWDZiRQR Z\QiNi EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 
ZVND]XMąF\FK QD QiHVNXWHF]QRĞü WHVWyZ Z Z\NU\ZDQiX 2& ZH 
ZF]HVQ\P VWDGiXP
3HZQą QDG]iHMĊ QD SRSUDZĊ Z\NU\ZDQiD 2& ZH ZF]HVQ\P 
VWDGiXP VWZDU]D WUZDMąFD REHFQiH ,, ID]D  SURVSHNW\ZQHJR ED
GDQiD 8. )2&66 8QLWHG.LQJGRP)DPLOLDO2YDULDQ&DQFHU
6FUHHQLQJ6WXG\ Z JUXSiH SRQDG W\ViąFD NREiHW R Z\VRNiP U\
]\NX ]DFKRURZDQiD QD 2& :\QiNi , ID]\ EDGDQiD SU]HSURZDG]R
QH QD JUXSiH SRQDG  NREiHW SRQDG  VWDQRZiá\ QRViFiHO
Ni PXWDFMi %5&$ RSiHUDMąFH ViĊ  QD FRURF]QHM RFHQiH 86*79 
i &$1 Z\ND]Dá\ QiH]DGRZDODMąF\ RGVHWHN ZF]HĞQiH Z\NU\W\FK 
2& : EDGDQHM JUXSiH W\ONR F]WHU\ ] 1 2& Z\NU\WR Z VWDGiXP 
Tabela  I .  Przykładowe badania oceniające skuteczność wczesnego wykrywania raka jajnika u nosicielek mutacji BRCA.
Badanie
&aáNRZiWa
liczba kobiet 
o wysokim 
ryzyku
Nosicielki 
BRCA1
Nosicielki 
BRCA2 &zuáoĞü testu
6woistoĞü 
testu
Pozytywna 
wartoĞü 
predyktywna
Liczba 
wykrytych 
nowotworów 
(OC/jajowód)
Liczba 
nowotworów we 
wczesnym stadium 
(FIGO I/II)
Liczba 
nowotworów 
w stadium 
zaawansowanym 
(FIGO III/IV)
:RRGZDUG
LZVS>@ 179 20 11
tylko USGTV:
33,3% 84,5% 1,1%
3 1 2tylko &$50% 98% 10%
USGTV&$
50% 82,9% 1,3%
Olivier 
i ZVS >@ 312 132 20
tylko USGTV:
40% 90% 6%
4 1 3tylko &$50% 96% 13%
USGTV&$
40% 90% 40%
Hermsen 
i ZsS >@ 883 683 200
tylko USGTV:
43% 99% 20%
10 2 8tylko &$71% 99% 20%
USGTV&$
71% 99% 23%
van der 
Velde 
i ZsS >@
241 173 68
tylko USGTV:
33,3% 99,5% 33,3%
3 0 3
tylko &$
33,3% 92% 3%
tylko bad. 
ginekologiczne
33,3%
98,8% 20%
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),*2 ,,, 7\P QiHPQiHM SR SRQRZQHM DQDOi]iH Z\QiNyZ DXWRU]\ 
]DREVHUZRZDOi JUDQiF]Qą ]QDPiHQQRĞü VWDW\VW\F]Qą 3  
Z UR]NáDG]iH VWDGiyZ ]GiDJQR]RZDQ\FK 2& ]Zią]DQ\FK ] PX
WDFMą JHQyZ %5&$  ]H VWZiHUG]RQ\FK áąF]QiH 1 
QRZRWZRUyZ E\áR Z VWDGiXP ),*2 , OXE ,, $XWRU]\ VXJHUXMą ĪH 
EDGDQiD SU]HViHZRZH Z\NRQDQH Z URNX SU]HG ]GiDJQR]RZDQiHP 
2& UHGXNXMą ]QDF]ąFR RGVHWHN FKRU\FK Z ]DDZDQVRZDQiX ),*2 
,,,&,9 OHF] QiH ]ZiĊNV]DMą RGVHWND QRZRWZRUyZ Z\NU\ZDQ\FK 
Z VWDGiXP , FR ] NROHi SR]RVWDMH ]JRGQH ] KiSRWH]ą ĪH EiRORJiD 
VXURZiF]\FK QiVNR GRMU]Dá\FK 2& SRZRGXMH iĪ XOHJDMą EDUG]R 
ZF]HVQHPX UR]ViHZRZi GR MDP\ RWU]HZQRZHM  3RQDGWR SU]H] 
SiHUZV]H F]WHU\ ODWD WUZDQiD , ID]\ EDGDQiD GR URNX  DXWRU]\ 
QiH SU]HVWU]HJDOi UHNRPHQGDFMi 1DWLRQDO+HDOWK6HUYLFHV]DOHFD
MąFHM PDNV\PDOQ\ F]DV GQi RG FKZiOi VWZiHUG]HQiD SRGHMU]D
Q\FK ]PiDQ GR UR]SRF]ĊFiD OHF]HQiD :\GáXĪHQiH WHJR RNUHVX DĪ 
GR ĞUHGQiR  GQi Z\QiNDáR JáyZQiH ] QiHNRQVHNZHQFMi Z SU]H
ND]\ZDQiX iQIRUPDFMi R ]á\FK Z\QiNDFK EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 
2EHFQiH Z ,, ID]iH EDGDQiD RG  URNX &$1 R]QDF]DQH MHVW 
FR  PiHViąFH i UD] Z URNX Z\NRQ\ZDQH MHVW 86*79 $XWRU]\ 
EDGDQiD VSRG]iHZDMą ViĊ ĪH Z\NRQ\ZDQiH EDGDĔ SU]HViHZRZ\FK 
F]ĊĞFiHM QiĪ UD] Z URNX Z UD]iH Z\NU\FiD Z QiFK QiHSUDZiGáRZR
ĞFi RUD] ]DOHFDQiH RSHUDFMi Z WDNiFK SU]\SDGNDFK SU]\F]\Qi ViĊ GR 
UR]SR]QDZDQiD 2& ZH ZF]HVQ\P VWDGiXP >@
Podsumowanie
3U]HGVWDZiRQH SRZ\ĪHM Z\QiNi EDGDĔ ] RVWDWQiFK ODW MDVQR 
ZVND]XMą ĪH FRURF]QH R]QDF]DQiH &$1 i 86*79 Z JUXSiH 
NREiHW R Z\VRNiP U\]\NX ]DFKRURZDQiD QD 2& Vą QiHVNXWHF]
QH ] SRZRGX QiH Z\NU\ZDQiD JX]yZ ZH ZF]HVQ\P VWDGiXP 
GXĪHJR RGVHWND Z\QiNyZ IDáV]\ZiH GRGDWQiFK QiVNiHM F]XáRĞFi 
WHVWyZ i ZDUWRĞFi 339 'ODWHJR WHĪ 8367) 86 3UHYHQWLYH
6HUYLFHV7DVN)RUFH QiH ]DOHFD Z\NRQ\ZDQiD UXW\QRZR EDGDĔ 
SU]HViHZRZ\FK Z NiHUXQNX 2& RUD] NiHURZDQiD QD NRQVXOWDFMH 
JHQHW\F]QH F]\ WHĪ EDGDQiD JHQHW\F]QH Z NiHUXQNX Z\NU\ZDQiD 
QRViFiHOVWZD PXWDFMi JHQyZ %5&$NREiHW QiHPDMąF\FK URGRZR
GRZR ]ZiĊNV]RQHJR U\]\ND RG]iHG]iF]HQiD PXWDFMi Z W\FK JH
QDFK [@ 3RQiHZDĪ GRW\FKF]DV QiH SRWZiHUG]RQR VNXWHF]QRĞFi 
RJyOQiH SU]\MĊWHM VWUDWHJii ZF]HVQHJR Z\NU\ZDQiD 2& ZVND]DQH 
MHVW DE\ SDFMHQWNi WH E\á\ iQIRUPRZDQH R EUDNX GRZRGyZ SR
WZiHUG]DMąF\FK ĪH WHJR W\SX EDGDQiD SU]HViHZRZH SU]\F]\QiDMą 
ViĊ GR UHGXNFMi ĞPiHUWHOQRĞFi OXE SRSUDZ\ SU]HĪ\FiD ]Zią]DQHJR 
] 2& >1@ 
3RMDZiDMą ViĊ VXJHVWiH ĪH R]QDF]DMąF RSUyF] &$1 iQQH 
PDUNHU\ QS +( &$1 WNDQNRZR VZRiVWHJR DQW\JHQX SR
OiSHSW\GRZHJR &$1 &2;1 EiDáND <./ D WDNĪH VWRVXMąF 
EDGDQiD SURWHRPRZH EĊG]iH PRĪQD SRSUDZiü VNXWHF]QRĞü ZF]H
VQHJR Z\NU\ZDQiD 2& i ]UHGXNRZDü iORĞü Z\QiNyZ IDáV]\ZiH 
GRGDWQiFK >@ 3R]QDQH Vą ]Zią]Ni QS UHWiQRiG\ KHWHURDUR
WHQRiG\ NDOF\WUiRO iQKiEiWRU\ &2; OiJDQG\ SUROiIHUDWRUyZ SH
URNV\VRPyZ >33$5@ NWyUH Z SRáąF]HQiX ] GRXVWQ\Pi WDEOHWNDPi 
DQW\NRQFHSF\MQ\Pi PRJą RIHURZDü SRWHQFMDOQą UROĊ Z ]PQiHM
V]DQiX ĞPiHUWHOQRĞFi ] SRZRGX 2& MDNR FKHPRSUHZHQFMD >@
 : W\P PiHMVFX ZDUWR ZVSRPQiHü ĪH V]F]HJyOQą JUXSĊ RVyE 
VWDQRZią NREiHW\ X NWyU\FK RGQRWRZDQR ]DFKRURZDQiD QD QR
ZRWZRU\ Z URG]iQiH FKRFiDĪ QiH VWZiHUG]RQR ]PiDQ Z REUĊEiH 
GRW\FKF]DV SR]QDQ\FK JHQyZ : URG]iQDFK WDNiFK SUHG\VSR]\
FMH GR ]DFKRURZDQiD XVWDOD ViĊ QD SRGVWDZiH GDQ\FK URGRZR
GRZRNOiQiF]Q\FK D ZiHN ]DFKRURZDQiD W\S QRZRWZRUX OiF]ED 
GRWNQiĊW\FK QiP SRNROHĔ RUD] Z\ZiDG URG]iQQ\ WR QDMF]ĊĞFiHM 
Z\PiHQiDQH F]\QQiNi ĞZiDGF]ąFH R iVWQiHQiX URG]iQQHJR U\]\ND 
]DFKRURZDQiD QD QRZRWZRU\ >@ 
1iH VWZiHUG]HQiH PXWDFMi %5&$QiH Z\NOXF]D SRGáRĪD JHQH
W\F]QHJR 2& SRQiHZDĪ 
1 Z 3ROVFH SU]HZDĪQiH R]QDF]DQH Vą  PXWDFMH ]DURGNR
ZH JHQX %5&$iQV& &1* 1GHO$ i SRSU]H] 
WR PRJą ]RVWDü QiH Z\NU\WH iQQH PXWDFMH REHFQH Z W\P 
JHQiH 
  PXWDFMH JHQX %5&$QiH Vą R]QDF]DQH UXW\QRZR 
  JáyZQiH R]QDF]DQH Vą W\ONR PXWDFMH SXQNWRZH D QiH EDGD 
ViĊ GXĪ\FK UHDUDQĪDFMi W\FK JHQyZ 
  X QiHQRViFiHOi %5&$Z\NU\ZDQH Vą PXWDFMH Z iQQ\FK JH
QDFK SUHG\VSRQXMąF\FK GR ]DFKRURZDQiD QD QRZRWZRU\ 
>@
=DWHP QiH]Z\NOH ZDĪQH MHVW DE\ RVRE\ WDNiH ]RVWDá\ REMĊ
WH RGSRZiHGQiPi EDGDQiDPi SUR¿ODNW\F]Q\Pi i SU]HViHZRZ\Pi 
SRQiHZDĪ QiH PRĪQD Z\NOXF]\ü ĪH QiH PDMą XV]NRG]HĔ Z JH
QDFK NWyUH QiH ]RVWDá\ MHV]F]H SR]QDQH D Z\ND]XMą ]Zią]HN 
] SURFHVHP QRZRWZRU]HQiD >@ 
2EHFQiH iVWQiHMH SRJOąG ĪH QDMZiĊNV]ą VNXWHF]QRĞFią Z NiH
UXQNX UHGXNFMi U\]\ND UR]ZRMX 2& i ]PQiHMV]HQiD ĞPiHUWHOQRĞFi 
ZVNXWHN XZDUXQNRZDQ\FK JHQHW\F]QiH 2& RG]QDF]D ViĊ ]DEiHJ 
SUR¿ODNW\F]QHJR REXVWURQQHJR XVXQiĊFiD SU]\GDWNyZ 3%62 
ZiąĪąF\ ViĊ ]  UHGXNFMą U\]\ND UR]ZRMX 2& i RN  
UHGXNFMą U\]\ND %& >1 @ 3%62 NiHURZDQH MHVW GR ]GURZ\FK 
MDN i FKRU\FK QD %& QRViFiHOHN PXWDFMi %5&$ ]ZáDV]F]D ] UR
G]iQ ] UR]SR]QDQ\Pi ]HVSRáDPi G]iHG]iF]QHJR UDND SiHUVi i MDM
QiND NREiHW EH] QRViFiHOVWZD PXWDFMi %5&$ X NWyU\FK SRGF]DV 
EDGDĔ NRQWUROQ\FK Z\NU\WR QiHSUDZiGáRZH ]PiDQ\ Z QDU]ąG]iH 
URGQ\P >1@
Oświadczenie autorów
1. Agnieszka Synowiec – autor koncepcji i założeń pracy, przygotowanie 
manuskryptu i piśmiennictwa –autor zgłaszający i odpowiedzialny za 
manuskrypt.
2. Gabriel Wcisło – współautor tekstu pracy, korekta.
3. Lubomir Bodnar – współautor tekstu pracy, korekta.
4. Agnieszka Gąsowska-Bodnar – współautor tekstu pracy, aktualizacja 
literatury.
5. Cezary Szczylik – nadzór merytoryczny.
Źródło ﬁnansowania: Praca nie była ﬁnansowana przez żadną instytucję 
naukowo-badawczą, stowarzyszenie ani inny podmiot, autorzy nie otrzymali 
żadnego grantu.
Konﬂikt interesów: Autorzy nie zgłaszają konﬂiktu interesów oraz nie otrzymali 
żadnego wynagrodzenia związanego z powstawaniem pracy.
©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n eNr 5/2014 381
  ginekologia 
4 6 % ' )  4 3 + 0 Á ( 3 ; )Ginekol Pol. 2014, 85, 377-381 
Agnieszka Synowiec et al. Badania przesiewowe w kierunku raka jajnika u nosicielek mutacji genów BRCA1/BRCA2.
Piśmiennictwo 
  1. Zakład Epidemiologii i Prewencji Nowotworów Centrum Onkologii - Instytut w Warszawie. 
Raporty na podstawie danych Centrum Onkologii http://85.128.14.124/krn/   
  2.  Hennesy BT, Coleman RL, Markman M. Ovarian cancer. Lancet. 2009, 374, (9698), 1371-
1382.
  3.  Ries LAG, Harkins D, Krapcho M, [et al.]. SEER Cancer Statistics Review, 1975-2003, National 
Cancer Institute Bethesda MD, http://seer.cancer.gov/csr/1975_2003/
  4.  American Cancer Society. How is ovarian cancer staged? 2009; http://www.cancer.org./
docroot/content/cri_2_4_3x_how_is_ovarian_cancer_staged_33.asp. Accessed September 1, 
2010
  5.  Pharoah PD, Ponder BA. The genetics of ovarian cancer. Clin Obstet Gynaecol. 2002, 16 (4), 
449-468. 
  6.  Schorge JO, Modesitt SC, Coleman RL, [et al.]. SGO White Paper on ovarian cancer: etiology, 
screening and surveillance. Gynecol Oncol. 2010, 119 (1), 7-17.
  7.  Risch HA, McLaughlin JR, Cole DE, [et al.]. Prevalence and penetrance of germline BRCA1 and 
BRCA2 mutations in a population series of 649 women with ovarian cancer. Am J Hum Genet. 
2001, 68, 700-710. 
  8.  Marshall M, Solomon S: Hereditary breast - ovarian cancer: clinical ﬁndings and medical 
management. Plast Surg Nurs 2007; 27:124 – 127
  9.  Zhang S, Royer R, Li S, [et al.]. Frequencies of BRCA1 and BRCA2 mutations among 1,342 
unselected patients with invasive ovarian cancer. Gynecol Oncol. 2011, 121 (2), 373-357. 
10.  Pal T, Permuth-Wey J, Betts JA, [et al.]. BRCA1 and BRCA 2 mutations account for large 
proportion of ovarian carcinoma cases. Cancer. 2005, 104, 2807-2816.
11.  Rebbeck TR, Kauﬀ ND, Domcheck SM. Meta-analysis of risk reduction estimates associated 
with risk-reducing salpingo-oophorectomy in BRCA1 or BRCA2 mutation carriers. J Natl Cancer 
Inst. 2009, 101, 80-87. 
12.  Tan DSP, Rothermundt C, Thomas K, [et al.]. “BRCAness” syndrome in ovarian cancer: a case-
control study describing the clinical features and outcome of patients with epithelial ovarian 
cancer associated with BRCA1 and BRCA2 mutations. J Clin Oncol. 2008, 26, 5530-5536.
13.  Antoniou AC, Pharoah PD, Narod S, [et al.]. Breast and ovarian cancer risks to carriers of the 
BRCA1 5382insC and 185delAG and BRCA2 6174delT mutations: a combined analysis of 22 
population based studies. J Med Genet. 2005, 42, 602-603.
14.  Hyman DM, Zhou Q, Iasonos A, [et al.]. Improved survival for BRCA2-associated serous ovarian 
cancer compared with both BRCA-negative and BRCA1-associated serous ovarian cancer. 
Cancer. 2012, 118 (15), 3703-3709. doi: 10.1002/cncr.26655
15.  ACOG Committee onPractice Bulletin. Hereditary breast and ovarian cancer syndrome. Gynecol 
Oncol. 2009, 113, 6-11.
16.  Kehoe SM, Kauﬀ ND: Screening and prevention of hereditary gynecologic cancers. Semin 
Oncol 2007; 34 (5): 406-410
17.  Menkiszak J, Chudecka-Głaz A, Gronwald J, [et al.]. Characteristics of selected clinical features 
in BRCA1 mutation carriers aﬀected with breast cancer undergoing preventive female genital 
tract surgeries. Ginekol Pol. 2013, 84 (9), 758-764. 
18.  Russo A, Calo V, Bruno L, [et al.]. Hereditary ovarian cancer. Crit Rev Oncol Hematol 2009; 
69(1):28-44 
19.  Prat J, Ribe A, Gallardo A. Hereditary ovarian cancer. Hum Pathol. 2005, 36 (8), 861-870.
20.  Lynch HT, Casey MJ, Snyder CL, [et al.]. Hereditary ovarian carcinoma: heterogeneity, molecular 
genetics, pathology, and management. Mol Oncol. 2009, 3, 97-137.
21. Norquist BM, Pennington KP, Agnew KJ, [et al.]. Characteristics of women with ovarian carcinoma 
who have BRCA1 and BRCA2 mutations not identiﬁed by clinical testing. Gynecol Oncol. 2013, 
128 (3), 483-487.
22.  Dreyer G: Screening for gynaecologic cancers in genetically predisposed women. Best Pract res 
Clin Obstet Gynaecol 2012; 26:267-282 
23.  Gronwald J, Huzarski T, Byrski T, [et al.]. Cancer risks in ﬁrst degree relatives of BRCA1 
mutations carriers: eﬀects of mutation and proband disease status. J Med Genet. 2006, 43, 
424-428.
24.  Gorski B, Menkiszak J, Gronwald J, [et al.]. A protein truncating allele with a low penetrance of 
breast cancer. J Med Genet. 2004, 41 (12), e130.
25.  Michałowska-Wieczorek I. Opieka medyczna i psychologiczna nad pacjentami onkologicznych 
poradni genetycznych. Psychoonkologia. 2006, 10, 26-31.
26.  Roett MA, Evans P: Ovarian cancer: an overview. Am Fam Physican. 2009, 80, 609-616.
27.  Cragun JM. Screening for ovarian cancer. Cancer Control. 2011, 18 (1), 16-21.
28.  National Comprehensive Cancer Network. Genetic/familial high-risk assessment: breast and 
ovarian. NCCN Guidelines V.1.2012. Hereditary breast and/or ovarian cancer Syndrome. NCCN 
2012; http://www.nccn.org/professionals/physician_gls/PDF/genetics_screening.pdf 
29.  Berliner JL, Fay AM, Cummings SA, [et al.]. NSGC practice guideline: risk assessment and 
genetic counseling for hereditary and ovarian cancer. J Genet Counsel. 2013, 22 (1), 155-163.
30.  National Institutes of Heath Consensus Development. Ovarian cancer: screening, treatment and 
followup. http://consensus.nih.gov/1994/1994OvarianCancer096html.htm  
31.  Gronwald J, Byrski T, Huzarski T, [et al.]. Genetyka kliniczna raka piersi i jajnika. W: Genetyka 
kliniczna nowotworów 2012. Red. Lubiński J. Szczecin: Wyd. Print Group Sp. Z o.o. 2012, 69-
92.
32. http://www.mz.gov.pl/wwwmz/ index?mr=b3&ms=0&ml=pl&mi=0&mx=0&mt=&my=247&ma 
=05226
33.  Neesham D. Ovarian cancer screening. Aust Fam Physician. 2007, 36 (3), 126-128.
34.  Bast RC, Jr Brewer M, Zhou C, [et al.]. Prevention and early detection of ovarian cancer; mission 
impossible? Recent Results Cancer Res. 2007, 174, 91-100.
35.  Tinelli A, Malvasi A, Leo G, [et al.]. Hereditary ovarian cancer: from BRCA mutations to clinical 
management. A modern appraisal. Cancer Metastasis Rev. 2010, 29, 339-350.
36.  Menon U, Talaat A, Jeyarajah AR, [et al.]. Ultrasound assessment of ovarian cancer risk in 
postmenopausal women with CA125 elevation. Br J Cancer. 1999, 80, 1644-1647.
37.  Siva N. Screening for ovarian cancer is not eﬀective. Lancet Oncol. 2007, 8 (8), 764.
38.  Menon U, Gentry-Maharaj A, Hallett R, [et al.]. Sensitivity and speciﬁcity of multimodal and 
ultrasound screening for ovarian cancer, and stage distribution of detected cancers: results of 
the prevalence screen of the UK Collaborative Trial of Ovarian Cancer Screening (UKCTOCS). 
Lancet Oncol. 2009, 10,327-340.
39. Hogg R, Friedlander M. Biology of epithelial ovarian cancer: implications for screening women at 
high genetic risk. J Clin Oncol. 2004, 22, 1315-1327.
40.  Scheuer L, Kauﬀ N, Robson M, [et al.]. Outcome of preventive surgery and screening for breast 
and ovarian cancer in BRCA mutation carriers. J Clin Oncol. 2002, 20, 1260-1268.
41.  Gaarenstroom KN, van der Hiel B, Tollenaar RA, [et al.]. Eﬃcacy of screening women at high risk 
of hereditary ovarian cancer: results of an 11-year cohort study. Int J Gynecol Cancer. 2006, 16 
(Suppl. 1), 54–59.
42.  Hermsen BBJ, Olivier RI, Verheijen RH, [et al.]. No eﬃcacy of annual gynaecological screening 
in BRCA1/2 mutation carriers; an observational follow-up study. Br J Cancer. 2007, 96, 1335-
1342.
43.  van der Velde NM, Mourits MJ, Arts HJ, [et al.]. Time to stop ovarian cancer screening in 
BRCA1/2 mutation carriers? Int J Cancer. 2009, 124, 919-923.
44.  Woodward ER, Sleightholme HV, Considine AM, [et al.]. Annual surveillance by CA125 and 
transvaginal ultrasound for ovarian cancer in both high-risk and population risk women is 
ineﬀective. BJOG. 2007, 114 (12), 1500-1509.
45.  Olivier RI, Lubsen-Brandsma MA, Verhoef S, van Beurden M. CA125 and transvaginal 
ultrasound monitoring in high-risk women cannot prevent the diagnosis of advanced ovarian 
cancer. Gynecol Oncol. 2006, 100 (1), 20-26.
46.  Rosenthal AN, Fraser L, Manchanda R, [et al.]. Results of annual screening in phase I on the 
United Kingdom Familial Ovarian Cancer Screenig Study highlight the need for strict adherence 
to screening schedule. J Clin Oncol. 2013, 31 (1), 49-57. 
47.  Markowska J, Stanisławiak-Rudowicz J, Jaszczyńska-Nowinka K. CA125 i inne markery 
krążące w raku jajnika. W: Zarys ginekologii onkologicznej. Red. Markowska J, Mądry R. Wyd I. 
Poznań: Termedia. 2012, 265-266. 
48.  Foulkes WD. Inherited susceptibility to common cancers. N Engl J Med. 2008, 359, 2143-2153.
49.  Limon J. Podłoże genetyczne nowotworów ginekologicznych. W: Zarys ginekologii 
onkologicznej. Red. Markowska J, Mądry R. Wyd. I, Tom I.Poznań: Termedia Wyd. Med. 2012, 
81.
50.  Abramowska A, Tomczak A, Godlewski D. Genetyka nowotworów złośliwych – proﬁlaktyka, 
leczenie. Prob Hig Epidemiol. 2009, 90, (suplement 1), 55.
51.  Domchek SM, Rebbeck TR. Prophylactic oophorectomy in women at increased cancer risk. 
Curr Opin Obstet Gynecol. 2007, 19, 27-30.
52.  Eisen A, Lubinski J, Klijn J, [et al.]. Breast cancer risk following bilateral oophorectomy in BRCA1 
and BRCA2 mutation carriers: an international case-control study. J Clin Oncol. 2005, 23, 7491-
7496.
